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Signes cliniques du syndrome de Turner 


Retard de croissance intra-uterin 
I Retard statural < -2DS 
Dysgenesie gonadique 

Dysmorphie cranio-faciale : epicanthus, ptosis, oreilles 
et cheveux bas implantees, cou palme 

Stenose isthme aortique, valves aortiques bicuspides, coarctation 
de I'aorte 

Thorax bombe, mamelons ecartes, 5 e metacarpien court, cubitus 
valgus 

Otites frequentes, surdite mixte 
Rein en fer a cheval 

I Intolerance glucidique, hypothyroTdie, cholestase 


Tableau 1 


Signes cliniques du syndrome de Klinefelter 

Phenotype normal jusqu'a la puberte 
Difficultes d'apprentissaqe 
Grande taille 

Insuffisance testiculaire avec petits testicules 
Gynecomastie pubertaire 



Tableau 3 


HEMS Courbe staturale de retard pubertaire simple. 


- le retard pubertaire simple est un extreme du deve- 
loppement pubertaire normal ; il correspond a 2,5 % des 
enfants qui declenchent leur puberte apres 14 ans chez le 
gargon ou 13 ans chez la fille. C’est un diagnostic d’elimi- 
nation. Le retard pubertaire simple amene 2 fois plus de 
gargons que de lilies a consulter. 18 

L’enquete diagnostique est etayee par les donnees de 
l’examen clinique et par celles des examens complemen- 
taires et de l’imagerie. 

Examen clinique 

La taille et l’age de la puberte des parents (surtout 
facile a reperer chez les femmes par l’age des premieres 
regies) et de la fratrie, l’historique de la grossesse et de 
Faccouchement doivent etre notes. L’analyse de la courbe 
de croissance staturo-ponderale est indispensable 
(v. figure). Les antecedents pathologiques et les traite- 
ments regus (cortico-, chimio-, radiotherapie...) sont soi- 
gneusement recueillis. Sont recherches a Finteirogatoire 
des troubles digestifs, une polyuro-polydipsie, des cepha- 
lees. Lexamen clinique recherche les signes evoquant une 
pathologie acquise. L’examen des organes genitaux 
externes, des seins et de la pilosite pubienne permet de 
quantifier Fabsence totale, un debut passe inapergu, ou 
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l’airet de la puberte. La taille et la position des testicules 
est precisee (en place, ectopiques ou non palpables de 
fagon uni- ou bilaterale). Enfin, la presence d’une anos- 
mie permet d’evoquer, sur la seule clinique, le diagnostic 
rare d’hypogonadisme hypogonadotrope par syndrome 
de Kallmann de Morsier. 

Examens bioloqiques 

Les dosages plasmatiques de la FSH (hormone folliculo- 
stimulante) et de la LH (hormone luteinisante) sont, en 
premiere intention, Fetape essentielle du diagnostic etio- 
logique : des valeurs elevees de FSH et LH temoignent de 
l’origine gonadique du retard pubertaire (hypogona- 
disme hypergonadotrope), des valeurs normales ou 
basses d’une pathologie hypothalamo-hypophysaire 
(hypogonadisme hypogonadotrope). 

Le dosage de la testosterone chez le gargon peut per- 
mettre de preciser la profondeur du deficit. Une testoste- 
rone superieure a 0,5 ng/mL (1,75 nmol/L) signe le 
debut pubertaire. Les dosages de l’estradiol sont peu 
utiles chez la fille. 

Le caryotype est realise dans le cadre d’un hypogona- 
disme hypergonadotrope, en Fabsence d’antecedents 
pouvant expliquer une pathologie gonadique, qu’il existe 
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PUBERTE RFTARD PIJBFRTAIRF 


POUR LA PRATIQUE 


•) II faut explorer un retard pubertaire devant: 

• une absence de developpement des seins a 13 ans ou 
I'absence de regies a 15 ans; 

• une absence d'augmentation du volume testiculaire a rage 
de 14 ans; 

• un micropenis, une cryptorchidie, quel que soit I'age; 

• des antecedents d'anosmie ou d'infertilite; 

• une cassure de la croissance ou un retard statural de plus 
de - 2DS accompagnant I'un des signes precedents. 


Cas clinique 

A maud, 15 ans, consulte pour I'absence de signes pubertaires. 

II mesure 168 cm et pese 60 kg. La croissance staturale est 
normale, reguliere, avec une vitesse de croissance de 5 cm I'an- 
nee precedant la consultation. II a une verge de 2 cm, 2 testi- 
fies de 10x15 mm, une pilosite pubienne de stade P2. II a ete 
opere en periode neonatale d'une cryptorchidie bilaterale. La 
mere signale gue la verge a toujours ete petite, mais gue le 
pediatre de I'enfant lui a dit gue tout se normaliserait a la 
puberte. Lorsgu'on guestionne I'adolescent sur son odorat, il 
signale gu'il ne sent pas les odeurs, comme sa mere. La testo- 
sterone est a 0,2 ng/mL, la FSH a 0,5 Ul/L, la LH a 0,6 Ul/L. 
L'IRM cerebrale met en evidence une hypoplasie des bulbes 
olfactifs (v: figure). 

Un traitement par testosterone a ete institue, afin de permet- 
tre le developpement des caracteres sexuels secondaires (sans 
augmentation du volume testiculaire ni spermatogenese). Le 
patient et sa mere sont porteurs d'une mutation de Kali. 



Absence de bulbes olfactifs 
a Pimagerie par resonance magnetique 
(fleches blanches). 


ou non une dysmorphie evocatrice. Rappelons que toute 
fille, meme sans dysmorphie, dont la taille est inferieure a 
- 2DS et/ou ayant un retard pubertaire, ou des gonado- 
trophines elevees, doit avoir un caryotype. 

Imagerie 

Elle est indispensable devant tout deficit gonadotrope, 
afin d’eliminer une pathologie organique hypophysaire ou 
suprahypophysaire (craniopharyngiome . . .). L’imagerie 
par resonance magnetique nucleaire (IRM) est l’examen 
le plus performant. 

L’echographie pelvienne (longueur uterine, taille des 
ovaires) permet d’evaluer le degre d’impregnation des 
organes genitaux internes. 

Diagnostic etiologique 

Les principales causes de retard pubertaire sont repre- 
sentees dans le tableau 3. 

Atteinte gonadique 

II est en general facile de faire le diagnostic de retard 
pubertaire lie a une pathologie gonadique. 5-7 La connais- 
sance d’antecedents chirurgicaux ou de pathologies 
ayant atteint les gonades (p. ex. ectopie testiculaire bila- 
terale ou chimiotherapie pour cancer) oriente le diag- 
nostic, ainsi qu’une dysmorphie typique (parfois dans le 
syndrome de Turner) ou de petits testicules (syndrome 
de Klinefelter). Quoi qu’il en soit, le deficit gonadique 
primitif est prouve par la decouverte de valeurs elevees 
de LSH et de LH. 

Pathologie generale 

R est egalement facile de rattacher le retard pubertaire a 
une pathologie generale; il s’agit alors d’un hypogona- 
disme hypogonadotrope fonctionnel et reversible avec la 
correction ou le meilleur equilibre de la maladie. C’est le 
cas des hypercorticismes (syndrome de Cushing ou iatro- 
genes), de lmsuffisance renale, de la maladie de Crohn, du 
diabete insulino dependant mal equilibre, de la mucovisci- 
dose et des autres causes de malnutrition. Les mecanismes 
du retard pubertaire sont mal elucides, mais font intervenir 
un certain degre de malnutrition par carence d’apport, 
hypercatabolisme, hypoxie, anemie, infections repetees, 
inflammation chronique, et les traitements utilises (cor- 
ticotherapie). L’anorexie mentale (1 % des adolescentes) 
et les « selections alimentaires » s’accompagnent d’un 
retard pubertaire. Ces patientes ont un deficit gonado- 
trope reversible, avec un taux d’estrogenes proportionnel a 
l’indice de masse corporelle (IMC) et a la masse grasse, et 
une pulsatilite de la LH anormale. Le meme mecanisme est 
implique chez les sportives de haut niveau. 14 

Hypogonadismes hypogonadotropes 

Rs sont responsables de 10 % des retards pubertaires. 
Rs sont acquis ou congenitaux. 
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